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   A 37-year old female was admitted with a complaint of gross hematuria. Intravenous pyelogra-
phy and retrograde pyelography showed right non-functioning kidney with a radiolucent stone in 
the ureter. Computerized tomographic scan revealed right hydronephrosis and ureteral  stone. 
Ureterolithotomy was performed. Infrared spectrometric analysis of the stone revealed a 2,8-dihy-
droxyadenine calculus. The adenine phosphoribosyltransferase activity in red blood cells was par-
tially deficient. After the operation the patient has been given 100 mg/day of alloprinol and is 
on a low purine diet. There have been no signs of recurrence.
(Acta Urol. Jpn. 36: 73-76, 1990)




に よ り尿 中 に 難 溶 のDHA結 晶 を 生 じて 起 こる
遺 伝 性疾 患で あ る,APRT部 分 欠損 症 に よるDHA











能腎 の た め精 査 目的 に て1985年12月4日入 院 した.
入 院 時 現症1右 下 腹 部 に 手術 纈 痕 を認 め る 以外 に理
学的 所 見 に異 常 を 認め なか った.




糖(一),蛋 白(一),赤 血 球(一),白 血 球12/hpf,
尿細 菌培 養;陰 性,尿 細 胞 診;classL
X線 検 査所 見:KUBで は結 石 陰影 は認 め ず,IVP
では 右 無機 能 腎 で あ った.逆 行 性 腎孟 造 影 お よび経 皮
的腎 孟 造影 で は 右 尿管L4付 近 に陰 影 欠損 が あ り右
腎は 水 腎症 で あ った(Fig.1).CTscanでは 右 水
腎症 の 所 見 で 右 尿管L4付 近 にCT値207.7の 結 石
陰影 を認 めた(Fig.2).
経 過:右 尿 管 のX線 透 過性 結 石 の 診 断の も とに1985








石 に到 達 で きなか ったた め12月25日右 尿管 切 石術 を 行
な った.
結 石 の 赤 外線 分 光 分 析 で2,8-DHA結 石 と 診 断 さ
れ た(Fig,3).患者 と兄 の赤 血 球 中APRT活 性 を
測定 し た と こ ろ そ れ ぞれ 正 常 の21.O%,25.7%で










APRT部 分 欠損 症 で あ った.白 血 球 の アデ ニ ン類 似
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Fig.3.Infraredspectroanalysisofthestone
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Table2.Casesof2,8・DHAcalucu置usintheJapaneseliterature
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退 院 後低 プ リン食 の 指 導 と ア ロ プ リ ノール100mg/
日の投 与を 行 な って い る が,尿 中roundcrystalは





2,8-DHA結石 症 は197斗年CartierDによ り初 め て
報 告 され た比1咬的 新 しい 疾患 であ る.結 石はX線 透 過
性 で 赤 外線 分 光分 析 に よ り初め て 同 定 され る こ とか ら
結 石 の 赤 外線 分 光分 析 が ルチ ー ンに 行 なわ れ る欧 米 と
本 邦 に 集中 して い る.赤 外線 分 光 分 析 の ハ タ ー ン も尿
酸 結 石 と類 似 して い る こ とか ら尿 酸 結石 と まち が われ
や す い.2,8-DHA結石は 全 尿 路結 石 の0.1～0.2%を
占め る といわ れ て い るが 報 告例 は 欧 米 で11例,木 邦 で
50例と少 な い2).
木邦 報 告 例 を集 計 してみ る とAPRT完 全 欠 損症13
例,APRT部 分 欠損 症30例 と部 分 欠損症 が 多 い.男
女 別 では25:21と性 差は ない.年 齢 は1歳 か ら63歳に
お よぶ.完 全 欠損 症 と部 分 欠 損症 では性 別,年 齢 に 差
は な い.こ れ ら報 告 例 の うち5例 では 腎不 全 を と もな
って お り間 質 性腎 炎 の報 告 も み ら れ る3)(Table2).
2,8-DHA結石 症 はadeninePhosPhoribosyltrans-
ferase(APRT)欠損症 に よ って 起 こる遺 伝 性疾 患 で
常 染 色体 劣 性遺 伝の 型 を とる4).APRTは ア デ ニ ン
をAMPに 代謝 す る酵 素で これ が 欠 損す る とア デ=
ンはxanthineoxidaseの作 用 に よ りDHAと な
る4).DHAは きわ め て 難 溶 で,尿 中で 結 晶化 して
DHA結 石 の 原 因 と な る.患 者 の 尿 中 には 特 有 な車
軸 状 の切 れ 込 み を も った 球 形 のroundcrystalがみ
られ診 断 の 一 助 とな る乙).欧米で は2,8-DHA結 石症
はAPRT完 全 欠損 症 で あ るが本 邦 の 報告 例 で は 完 全
欠 損症 も み ら れ る が 大 部 分 は 部分 欠 損症 であ る,鎌
谷4・6、に よ る と 日本 人 集 団 に はAPRT*qoと
APRT*Jの2種 類 のAPRT疾 患 遺 伝 子 が あ る.
APRT*Qo/APRT*qoで は 完 全 欠 損 症 と な り
APRT活 性 は0と な り尿路 結 石 を 生 ず る、APRT*
qoの ヘ テ ロ接 合体 とAPRT*Jの ホ モ接 合 体 で は
と もにAPRT活 性 が25%程度 の 部分 欠 損症 とな るが
APRT*Qoの ヘ テ ロ接 合 体 では 結石 を形 成 しな い
しか しAPRT*Jの ホ モ接 合 体 で は結 石 を形 成 す る.
こ の 理 由 と し て 鎌 谷 は 日本 人 型APRT欠 損 症 の
APRT*J遺 伝 子 に コー ド され た 変 異酵 素 に よ り試
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